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Системная красная волчанка (СКВ) – системное ауто-
иммунное заболевание неизвестной этиологии, с крайне
вариабельными клиническими проявлениями, не до кон-
ца изученным патогенезом и малопредсказуемым течени-
ем. Согласно результатам многочисленных исследований,
при дебюте в детском возрасте (10–20% от общего числа
заболевших) СКВ имеет тенденцию к более тяжелому те-
чению [1]. 
В статье приведены данные о патогенезе системной красной волчанки (СКВ), описаны различные молекулярные механизмы разви-
тия СКВ и волчаночноподобных синдромов. Описаны такие группы заболеваний, как дефекты апоптоза, нетоз, интерферонопа-
тии, дефицит системы комплемента, нарушения системы аутотолерантности, связанные с мутациями в генах RAG1/RAG2, на-
следственные болезни обмена (дефицит пролидазы, дефицит аденозиндезаминазы 2-го типа, лизинурическая непереносимость бел-
ка, дефицит α-маннозидазы). В виде таблицы представлены обобщенные клинические данные о большинстве известных волчаноч-
ноподобных синдромов и их молекулярных механизмах.
Патогенез многих форм моногенных волчаночноподобных заболеваний находится в процессе изучения. Основным признаком, свиде-
тельствующим в пользу возможного моногенного заболевания у больного СКВ, является его начало в раннем детском возрасте, осо-
бенно в сочетании с мужским полом. Также следует обращать внимание на отягощенный семейный анамнез, в том числе на факт
близкородственного брака, устойчивость заболевания к стандартной терапии и нетипичную симптоматику. 
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Предположения о том, что СКВ – заболевание с выра-
женной наследственной предрасположенностью, выдвига-
лись начиная с 50-х годов прошлого века, когда были опи-
саны семейные случаи заболевания (в основном в паре
«мать–дочь» или у сестер) [2]. Согласно данным близнецо-
вых исследований, конкордантность по наличию СКВ у мо-
нозиготных близнецов и полных сиблингов составляет со-
ответственно 20–40 и 2–5% [3].
При изучении наследственного анамнеза заболевших
детей у 42% пациентов обнаруживаются родственники пер-
вой, второй и третьей степени родства с различными ауто-
иммунными заболеваниями. Распределение по спектру па-
тологий выглядит следующим образом: 21% – СКВ, 15% –
аутоиммунный тиреоидит (АИТ), 6% – псориаз, 5% – сис-
темные заболевания соединительной ткани (СЗСТ), 5% –
ревматоидный артрит (РА), 3% – рассеянный склероз, 1% –
витилиго, 1% – спондилоартропатия. У детей же, не имею-
щих родственников с СКВ, течение заболевания в среднем
расценивалось как более тяжелое — вероятно, за счет мута-
ций de novo [4]. 
Считается, что в настоящее время известные нам гене-
тические предикторы объясняют не более 15% наследствен-
ной предрасположенности к СКВ. Согласно данным GWAS
(Genome-Wide Association Studies – полногеномный поиск
ассоциаций), к генетическим предикторам заболевания от-
носятся более 80 однонуклеотидных полиморфизмов. Боль-
шинство их локализовано в некодирующих участках генов,
связанных с иммунитетом; часть из них ассоциируются не
только с СКВ, но и с другими аутоиммунными заболевани-
ями (например, STAT4 и PTPN22 – с РА и диабетом). Вклад
отдельного аллеля минимален, но их совокупность, модули-
рованная эпигенетическими факторами, определяет риск
заболевания [3, 5].
Помимо «классической» СКВ с неменделевским типом
наследования существуют так называемые моногенные вол-
чанки (точнее, моногенные волчаночноподобные заболева-
ния). Это, как правило, тяжелые состояния, чаще дебютиру-
ющие в раннем возрасте (до 5 лет), вызванные патогенными
мутациями в кодирующей части генома. В настоящее время
описано около 30 генов, связанных с такими заболеваниями;
они встречаются в клинической практике довольно редко [6].
Исследования моногенных форм позволяют лучше понять
механизмы СКВ в целом и тем самым обосновать новые
стратегии таргетной терапии. Данный обзор – попытка рас-
смотреть моногенные волчаночноподобные заболевания в
связи с многообразными сбоями иммунного надзора, образу-
ющими «порочные круги» патогенеза СКВ (см. рисунок).
Дефекты апоптоза
Нарушение регуляции процессов клеточной смерти – од-
но из ключевых звеньев патогенеза СКВ. Процесс апоптоза
(«программируемой» клеточной смерти) инициируется кле-
точным повреждением либо воздействием на поверхност-
ные клеточные рецепторы (Fas, TNF) [7]. Апоптоз в норме –
«иммунологически тихий» процесс, так как не сопровожда-
ется нарушением целостности клеточной мембраны и выхо-
дом внутриклеточных антигенов в окружающие ткани [8].
Апоптоз начинается, когда клетка синтезирует и выделяет
сигнальные молекулы, стимулирующие активацию лейко-
цитов и их передвижение к умирающей клетке, причем ми-
грация нейтрофилов избирательно блокируется за счет вы-
деления лактоферрина, поэтому процесс воспаления не за-
пускается. На следующей стадии сигнальная молекула фос-
фатидилсерин, которая распознается фагоцитами, запуска-
ет образование фагосомы. Процесс фагоцитоза сопровож-
дается выделением противовоспалительных цитокинов,
включая интерлейкин 10 (ИЛ10) и тканевый фактор роста β,
которые создают «зону толерантности» и блокируют даль-
нейшую миграцию макрофагов к месту событий [9]. 
В патогенезе СКВ играют роль как нарушение процес-
сов апоптоза в целом (для любых клеток организма), так и
связанные с этим аномалии созревания клеток иммунной
системы. 
В норме потенциально аутореактивные клетки подвер-
гаются апоптозу и элиминируются макрофагами герми-
нальных центров лимфатических узлов, так как аутоантиге-
ны не представляются профессиональными антиген-пре-
зентирующими клетками. Но при нарушении клиренса по-
гибших лимфоцитов ядерные аутоантигены могут накапли-
ваться в герминальных центрах и с некоторой вероятностью
«поддерживать» аутореактивные клоны В-лимфоцитов, ко-
торые при встрече с соответствующим T-хелпером начина-
ют вырабатывать аутоантитела [10]. Как процессы делеции
аутореактивных клеток, так и регуляция пролиферации и
времени жизни клеток организма в целом тесно связаны с
ферментом протеинкиназой С-δ (ПКCδ).
Одним из моногенных волчаночноподобных заболева-
ний является аутоиммунный лимфопролиферативный син-
дром (ALPS), который характеризуется ранним возрастом де-
бюта, аутосомно-доминантным типом наследования и вол-
чаночноподобным фенотипом, включающим аутоиммунные
цитопении, аутоиммунный гломерулонефрит и гепатит. В его
основе – нарушение процесса апоптоза как следствие мута-
ции генов рецептора Fas (TNFRSF6) и его лиганда FasL
(FASLG) [11]. Существуют мышиные модели дефицита Fas и
FasL, которые используются как модели СКВ. 
В 2013 г. было проведено экзомное секвенирование ге-
номов семьи с историей близкородственных браков и тремя
детьми с клиническими проявлениями СКВ. Заболевание у
всех троих дебютировало в раннем детстве, отмечались по-
ражение кожи, гломерулонефрит и гипергаммаглобулине-
мия; у одного из сиблингов – ALPS-подобный синдром с
лимфаденопатией и гепатоспленомегалией. В ходе исследо-
вания была выявлена гомозиготная мутация в PRKCD – ге-
не, кодирующим ПКCδ. У пациентов отмечалось большое
количество незрелых и переходных форм В-лимфоцитов, их
гиперпролиферация в ответ на стимуляцию рецепторов
BCR, CD40 и TLR9, высокий процент спонтанных клеточ-
ных смертей, сниженное количество В-клеток памяти [12].
Еще один вариант нарушения процесса апоптоза – не-
способность лейкоцитов завершать фагоцитоз из-за наруше-
ния синтеза активных форм кислорода. Этот дефект харак-
терен для хронической гранулематозной болезни, самая час-
тая форма которой является Х-сцепленной и вызвана мута-
цией гена CYBB. Как больные, так и здоровые носительницы
мутации имеют повышенный риск развития СКВ [13]. 
Нетоз, вторичный некроз и дефекты внеклеточной 
утилизации нуклеиновых кислот
Нетоз (NETosis) – особая форма клеточной смерти ней-
трофила, сопровождающаяся образованием внеклеточной
нейтрофильной ловушки (NET – neutrophil extracellular
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trap), была описана в 2004 г. NET состоит из деконденсиро-
ванного хроматина с адсорбированными на нем фермента-
ми гранул нейтрофила; в норме эта «сеть» выполняет за-
щитную функцию – улавливает чужеродные антигены, пре-
пятствует их диссеминации, после чего они подвергаются
воздействию фермента ДНКазы и фагоцитозу. Но в услови-
ях нарушения клиренса нуклеиновых кислот нейтрофиль-
ные ловушки рассматриваются как триггер образования 
аутоантител у больных СКВ [14].
Одним из основных цитокинов, провоцирующих нетоз,
является ИФНα. Нейтрофилы больных СКВ способны вы-
рабатывать ИФН в ответ на свободно циркулирующий хро-
матин и сами же на него реагируют, в том числе выработкой
NET, образуя один из патогенетически значимых порочных
кругов [15]. 
Еще один источник свободно циркулирующего хрома-
тина – SNEC (secondary necrotic cell-derived material – вто-
рично-некротический клеточный материал), клетки, час-
тично разрушенные в итоге незавершенного апоптоза. Они
могут как провоцировать появление аутореактивных клонов
B-лимфоцитов в герминальных центрах, так и поддержи-
вать хронический воспалительный процесс в целом (нек-
роз, в отличие от апоптоза, сопровождается выработкой
провоспалительных сигнальных молекул) [16].  
В деградации внеклеточной ДНК в норме участвуют две
родственные эндонуклеазы – ДНКаза-1 и ДНКаза-1L3. Из-
вестна форма моногенной системной волчанки, связанная с
мутацией в гене DNASE1L3, кодирую-




мией и, в большинстве случаев, лю-
пус-нефритом. Для таких больных ха-
рактерно сочетание антител к двуспи-
ральной ДНК (анти-дсДНК) и анти-
нейтрофильных цитоплазматических
антител (АНЦА) [17]. 
У ряда больных СКВ были найде-
ны гетерозиготные мутации DNASE1,
однако соответствующее моногенное
заболевание в настоящее время не опи-
сано. При этом мышиная модель СКВ
может быть создана через дефицит как
ДНКазы-1L3, так и ДНКазы-1 [18]. 
ИФН I типа и дефекты 
внутриклеточной утилизации 
нуклеиновых кислот
Найти ключевое звено патогенеза
СКВ достаточно трудно, но ИФНα –
один из лучших кандидатов на эту
роль, так как большинство «пороч-
ных кругов» патогенеза замыкаются
на нем. 
В 2006 г. было подтверждено, что
причина одной из моногенных форм
волчанки – семейной ознобленной вол-
чанки (familial chilblain lupus, FCL) –
мутация в гене TREX1; тогда же было
установлено, что один из вариантов
синдрома Айкарди–Гутьереса также связан с этим геном.
Синдром Айкарди–Гутьереса – заболевание новорожден-
ных с признаками системного воспаления, тромбоцитопе-
нией, гепатоспленомегалией, вовлечением центральной
нервной системы (ЦНС). Часто встречается кожное пора-
жение, аналогичное таковому при FCL. Для обоих заболе-
ваний характерно повышение уровня ИФНα. TREX1 коди-
рует ДНКазу-3, участвующую в утилизации фрагментов
ДНК, локализованных в цитоплазме. Дефицит фермента
приводит к тому, что большое количество одноцепочечной
ДНК провоцирует гиперпродукцию ИФНα (в норме этот
механизм должен работать как противовирусный) и запус-
кает аутоиммунные механизмы [19].
Еще одна форма синдрома Айкарди–Гутьереса, более
распространенная, связана с мутациями в генах, кодирую-
щих субъединицы РНКазы-Н2: RNASEH2A, RNASEH2B,
RNASEH2C. Функции РНКазы-Н2 включают репарацию
поврежденной РНК, а ее дефицит способствует накопле-
нию дефектных фрагментов РНК в цитоплазме, что также
провоцирует гиперпродукцию ИФНα.
Мутации в вышеописанных генах, а также редкие мута-
ции в генах SAMHD1, ADAR1, IFIH1, результатом которых
является гиперпродукция ИФН I типа, описаны не только
при различных вариантах синдрома Айкарди–Гутьереса, но
и у больных с ненаследственными формами СКВ, а также в
связи с интерферонопатиями – широким спектром заболе-
ваний со множественными аутоиммунными проявлениями
Связь отдельных мутаций с патогенезом СКВ. 
NET (neutrophil extracellular trap) – нейтрофильная внеклеточная ловушка; SNEC
(secondary necrotic cell-derived material) – вторично-некротический клеточный ма-
териал; ИФН – интерферон; АПК – антиген-презентирующие клетки
The relationship of individual mutations with the pathogenesis of SLE
NET – neutrophil extracellular trap; SNEC – secondary necrotic cell-derived material;
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(васкулит, миокардит, АИТ, воспалительные заболевания
кишечника и т. д.) [11]. Например, синдром CANDLE, при
котором описан перекрестный синдром с волчаночнопо-
добным заболеванием, вызван мутацией в генах, кодирую-
щих протеасомы (PSMB4, PSMB8, PSMA3, PSMB9, POMP).
Сниженная протеасомная активность в клетках дает про-
воспалительный эффект – нарушение утилизации чужерод-
ных, дефектных и ненужных белков способствует повышен-
ной выработке ИФНα [20]. 
Мутация в гене NEIL3 – фермента, участвующего в ре-
парации ДНК, – обнаружена в семье с историей близкород-
ственных браков, у сибсов с рецидивирующими респира-
торными инфекциями, иммунной цитопенией и нарушени-
ем аутотолерантности В-клеток [21]. 
В 2017 г. были описаны три пациента с мутацией в
DNASЕ2 – гене, кодирующем ДНКазу-2. Этот фермент ути-
лизирует внутриклеточную ДНК, способствуя, в частности,
ее фагоцитозу в процессе апоптоза, а ее дефицит вызывает
волчаночноподобное заболевание, сопровождающееся ци-
топениями, гепатоспленомегалией, холестатическим гепа-
титом, с дебютом в неонатальном периоде [22]. 
Описанная выше стимуляция выработки ИФН в ответ
на фрагменты нуклеиновых кислот в цитоплазме осущест-
вляется через протеин STING (stimulator of interferon
genes), и его гиперпродукция также может вызывать вол-
чаночноподобное заболевание. Одна из мутаций в гене
TMEM173, кодирующем STING (p.N154S), ассоциирова-
на с SAVI (STING-associated vasculopathy with onset in
infancy), тяжелым васкулитом с поражением легких, дру-
гая (p.G166E) – с FCL [23]. У больных СКВ повышена ча-
стота гетерозиготных мутаций в ACP5 – гене, кодирующем
TRAP (фермент, влияющий на продукцию ИФН через вы-
работку остеопонтина и регуляцию TLR9). Гомозиготные
же мутации проявляются в виде спондилоэнхондродис-
плазии – заболевания, сочетающего в себе диспластиче-
ские изменения костной системы, поражение ЦНС и, в
некоторых случаях, черты СКВ (нефрит, скуловая эрите-
ма, анти-дсДНК) [24].
Дефицит компонентов комплемента 
Самые известные формы моногенной СКВ – заболева-
ния, вызванные врожденным дефицитом компонентов
комплемента; первые клинические случаи были описаны
еще в 70-х годах XX в. В настоящее время описана предрас-
положенность к развитию СКВ вследствие наследственного
дефицита фракций комплемента C1q, C1r, C1s, C2, C4A и
C4B. У большинства пациентов заболевание дебютирует в
раннем детстве, характерны предшествующие инфекции в
анамнезе, тяжелое кожное поражение и отсутствие антину-
клеарного фактора. 
Дефицит компонентов комплемента провоцирует 
аутоиммунный процесс посредством различных механиз-
мов. Дефицит C1q, вызванный мутациями в генах C1QA,
C1QB, C1QC, с аутосомно-рецессивным типом наследова-
ния, имеет самую высокую пенетрантность – около 90%
(за счет участия в нескольких путях патогенеза СКВ пене-
трантность дефицита С4 также высока – 75%, для других
фракций этот показатель ниже: С1r и C1s – 65%, С2 –
10%) [13]. Прежде всего C1q опсонизирует клетки, нахо-
дящиеся в процессе апоптоза, и стимулирует их фагоци-
тоз, запуская классический путь активации комплемента;
также C1q сенсибилизирует нейтрофильные ловушки. Эта
фракция является антагонистом фактора некроза опухоли α,
так как иммунные комплексы, содержащие С1q, фагоци-
тируются в основном моноцитами и этот процесс – «им-
мунологически тихий». Клиренс комплексов, не содержа-
щих С1q, осуществляется с участием дендритных клеток,
сопровождается продукцией ИФНα и воспалительной ре-
акцией [25].
Система комплемента (С1- и С4-фракции) участвует в
процессах регуляции аутотолерантности, и их дефицит при-
водит к нарушению отрицательной селекции аутореактив-
ных В-лимфоцитов [26]. Ген С4 в популяции отличается
большой вариабельностью; при изучении факторов риска
«классической» СКВ было показано, что нулевой аллель С4
(относительно часто встречается у европейцев) является са-
мым распространенным из них, а высокое число копий С4А
и С4В имеет протективный эффект [27].
Аутотолерантность 
У группы пациентов с различными фенотипами, имею-
щими черты как первичного иммунодефицита, так и ауто-
иммунного заболевания, были описаны мутации в генах
RAG1/RAG2 (recombination activating gene – ген, активирую-
щий рекомбинацию). Белки RAG способствуют вторичной
рекомбинации ДНК при синтезе легких цепей рецепторов
В-лимфоцитов в процессе их созревания. Это одновремен-
но повышает разнообразие антиген-специфичных рецепто-
ров и снижает количество аутореактивных клеток. Гомози-
готные мутации RAG1/RAG2 ассоциируются с тяжелым ком-
бинированным иммунодефицитом, а гетерозиготный вари-
ант мутации RAG2 был описан у пациентки с СКВ. У нее от-
мечались высокие титры специфических антител (к дсДНК,
гистонам, кардиолипину, Sm-антигену, SSA и рибонуклео-
протеину), эрозивный артрит, уртикарноподобная сыпь и
люпус-нефрит V класса, а также рецидивирующие инфек-
ции в анамнезе [28]. 
Периодически волчаночноподобное аутоиммунное за-
болевание выявляется у больных с синдромом Нунан и
родственными патологиями – так называемыми РАСопа-
тиями (RASopathy, где Ras – семейство малых G-белков,
мембраносвязанных ГТФаз). Для них характерны пороки
сердца, задержка роста, лицевой дисморфизм, поражение
кожи и аномалии скелета, задержка психомоторного раз-
вития и высокий риск злокачественных новообразований
[29]. Такие состояния связаны с мутациями в генах, коди-
рующих компоненты сигнального пути Ras/MAPK:
PTPN11, KRAS, NRAS, SOS1, SHOC2, SHP2. В ответ на вне-
клеточный сигнал (полученный через рецепторные тиро-
зинкиназы или рецепторы, сопряженные с G-белками)
происходит активация Ras – ГТФазы. Она запускает кас-
кад реакций, конечным продуктом которого являются фа-
кторы транскрипции. Эти белки обеспечивают транскрип-
цию генов, ответственных за выживание и пролиферацию
клеток, в том числе иммунокомпетентных [30]. Мутации,
провоцирующие активность этой системы, у таких паци-
ентов приводят к избыточному иммунному ответу и нару-
шению апоптоза, в том числе Т-лимфоцитов. Считается,
что с этим же сигнальным путем связан патогенез генети-
чески обусловленного дефицита PTEN, который является
ингибитором пролиферации B-лимфоцитов. Мутации
PTEN также ассоциированы с СКВ.
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Другие пути патогенеза: 
редкие состояния в процессе изучения 
Повышенная заболеваемость СКВ была обнаружена у
больных с дефицитом пролидазы, вызванным мутацией ге-
на PEPD. Пролидаза – фермент, расщепляющий эндоген-
ные и экзогенные дипептиды, содержащие пролин или гид-
роксипролин в С-концевой позиции; пролидаза играет важ-
ную роль в метаболизме коллагена. Патогенез дефицита
пролидазы до конца не выяснен, а проявления достаточно
разнообразны: лицевой дисморфизм, задержка умственного
развития, кожная сыпь и изъязвления, анемия, спленомега-
лия, рецидивирующие инфекции. Согласно наблюдениям,
заболеваемость СКВ среди пациентов с дефицитом проли-
дазы – около 13%. Патогенетическая связь этих двух состо-
яний неясна. Предполагается, что аутоагрессия может быть
связана с избыточным внутриклеточным накоплением про-
теинов, а также с нарушением метаболизма сосудистой
стенки в связи с изменением структуры коллагена. Возмож-
но также участие в патогенезе С1q-фракции комплемента, в
составе которой имеется большое количество пролина [31] 
Дефицит аденозиндезаминазы 2-го типа (DADA2) вы-
зывается разнообразными мутациями в крайне вариабель-
ном гене CECR1. Аденозиндезаминаза 2-го типа – фермент,
утилизирующий внеклеточный аденозин и регулирующий
пролиферацию макрофагов и Т-лимфоцитов. Его дефицит
вызывает накопление токсичных продуктов метаболизма
азотистых оснований и проявляется в раннем детском воз-
расте состоянием, похожим на узелковый полиартериит.
Для DADA2 характерны нарушения мозгового кровообра-
щения, сетчатое ливедо, лихорадка, лимфаденопатия, а так-
же цитопении, гипогаммаглобулинемия и рецидивирующие
инфекции. Антинуклеарные антитела – как правило, в не-
высоких титрах – встречаются у таких больных достаточно
редко, но в 2017 г. развернутая клинико-лабораторная кар-
тина СКВ (с высокими титрами антинуклеарных антител,
волчаночным антикоагулянтом, антителами к нуклеосо-
мам) была описана у двух братьев с подтвержденным дефи-
цитом аденозиндезаминазы 2-го типа и ранее не встречав-
шейся мутацией CECR1 [32].
Лизинурическая непереносимость белка – редкое 
аутосомно-рецессивное заболевание, вызванное мутация-
ми в гене SLC7A7. В основе патогенеза лежит нарушение
транспорта положительно заряженных аминокислот (ли-
зина, аргинина, орнитина) в почках и кишечнике. Так как
дефектный транспортный белок работает также в селезен-
ке, легких, моноцитах и макрофагах, для заболевания ха-
рактерен широкий спектр проявлений (непереносимость
белка, остеопороз, гепатоспленомегалия, почечная недос-
таточность, альвеолярный протеиноз), включающий и 
аутоиммунные: васкулит, гемофагоцитарный гистиоцитоз. 
В качестве осложнения заболевания были описаны и слу-
чаи СКВ [33, 34]. 
Дефицит фермента α-маннозидазы возникает вследст-
вие мутации в гене MAN2B1 и вызывает болезнь накопле-
ния – α-маннозидоз. Для больных характерны рецидиви-
рующие инфекции, аномалии осевого и лицевого скелета,
когнитивные нарушения, тугоухость и частичная атрофия
зрительного нерва. В 2004 г. были описаны две сестры с со-
четанием α-маннозидоза и СКВ, манифестировавшей пос-
ле 20 лет [35].
Клинические проявления моногенных заболеваний и
синдромов, которые могут сопоровождаться симптомоком-
плексом СКВ, представлены в таблице. 
Заключение
Патогенез многих форм моногенных волчаночноподоб-
ных заболеваний находится в процессе изучения. Основ-
ным признаком, свидетельствующим в пользу возможного
моногенного заболевания у больного СКВ, является начало
заболевания в раннем детском возрасте, особенно в сочета-
нии с мужским полом больного. Также следует обращать
внимание на отягощенный семейный анамнез, в том числе
на факт близкородственного брака; устойчивость заболева-
ния к стандартной терапии и нетипичную симптоматику. 
Ген                                 Нозология                                                                    Возможная 
клиническая картина
Моногенные волчаночноподобные заболевания и синдромы [11]




























Поражение кожи, гломерулонефрит, лимфаденопатия,
гепатоспленомегалия, гипергаммаглобулинемия
Рецидивирующие инфекции, гранулемы, СКВ как возможное 
осложнение
Гипокомплементемия, люпус-нефрит, анти-дсДНК, АНЦА
Кожные инфильтраты, спровоцированные холодом, в динамике –
изъязвления, тромбоцитопения, гепатоспленомегалия, поражение
ЦНС – агенезия мозолистого тела, пигментный ретинит, васкулит,
миокардит, АИТ, ВЗК и т. д.
Кожные инфильтраты, мышечная атрофия, лихорадка, липодистро-
фия, суставные контрактуры, черты аутоиммунного заболевания
Рецидивирующие инфекции, цитопении
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Примечание. FCL (familial chilblain lupus) – семейная ознобленная волчанка; SAVI (STING-associated vasculopathy) – васкулопатия, ассоци-
ированная со STING; ТКИД – тяжелый комбинированный иммунодефицит; CANDLE (chronic atypical neutrophilic dermatosis with lipodys-
trophy and elevated temperature) – хронический атипичный нейтрофильный дерматоз с липодистрофией и подъемами температуры; 
ВЗК – воспалительное заболевание кишечника; МВС – моногенный волчаночноподобный синдром.
Note. FCL – familial chilblain lupus; ANCA – antineutrophilic cytoplasmic antibodies; SAVI – Stimulator of Interferon Genes (STING)-associated
vasculopathy with onset in infancy; SCID – severe combined immunodeficiency; CANDLE – chronic atypical neutrophilic dermatosis with lipodys-



















Врожденный дефицит компонентов комп-
лемента
ТКИД
РАСопатии (синдром Нунан и родственные
состояния)
Дефицит пролидазы
Дефицит аденозиндезаминазы 2-го типа
Лизинурическая непереносимость белка
Дефицит α-маннозидазы
Цитопения, гепатоспленомегалия, холестатический гепатит
Кожные инфильтраты, спровоцированные холодом / вирусными
инфекциями, в динамике – изъязвления, некротизирующий васку-
лит, поражение легких
Диспластические изменения скелета, поражение ЦНС, СКВ как
возможное осложнение
Рецидивирующие инфекции, ранний дебют СКВ, тяжелое кожное
поражение, отсутствие антинуклеарного фактора
Рецидивирующие инфекции, СКВ как возможное осложнение
Пороки сердца, задержка роста, лицевой дисморфизм, поражение
кожи, аномалии осевого скелета, задержка психомоторного разви-
тия, черты аутоиммунного заболевания
Лицевой дисморфизм, задержка психомоторного развития, кожная
сыпь и изъязвления, анемия, спленомегалия, рецидивирующие ин-
фекции, СКВ как возможное осложнение
Нарушения мозгового кровообращения, сетчатое ливедо, лихорад-
ка, лимфаденопатия, цитопения, гипогаммаглобулинемия, рециди-
вирующие инфекции. СКВ как возможное осложнение
Непереносимость белка, остеопороз, васкулит, гепатоспленомега-
лия, почечная недостаточность, альвеолярный протеиноз, гемофаго-
цитарный гистиоцитоз, СКВ как возможное осложнение
Рецидивирующие инфекции, лицевой дисморфизм, аномалии осе-
вого скелета, когнитивные нарушения, тугоухость, частичная атро-
фия зрительного нерва, СКВ как возможное осложнение
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